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Prevalence of germline GATA2 and SAMD9/9L variants in 
paediatric haematological disorders with monosomy 7 
（小児のモノソミー7 を伴う造血器疾患の発症の 
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Prevalence of germline GATA2 and SAMD9/9L variants in paediatric haematological 
disorders with monosomy 7 













疾患の発症に関連していることが明らかにされた(Chen et al., 2016; Narumi et al., 2016; 
















 7 番染色体の完全もしくは部分欠失は，蛍光 in situ ハイブリダイゼーションまたは G 分
染法によって同定されたものと定義した． 
 
 上記の基準を満たす MDS（N=10），AML もしくは骨髄肉腫（N=9），JMML（N=3）
とその他（N=3）の計 25 例を本研究の対象とした． 
 
 GATA2 の解析 
GATA2 のコーディング領域であるエクソン 2 からエクソン 6 と，病的変異が知られて
いるイントロン 4 をダイレクトシーケンス法により解析した。同定されたバリアントの一
般人口におけるアレル頻度の評価には 1000 Genomes Project database と Human Genetic 
Variation Database (HGVD)とを用いた．病原性の評価には公共のデータベース NCBI 
ClinVar ならびに Leiden Open Variation Database に登録されている情報と，American 
College of Medical Genetics のガイドラインを用いた． 
 
 SAMD9/9L の解析 
SAMD9/9L のコーディング領域をディープシークエンス法により解析し，バリアント







 GATA2 の解析では 7/25 例で 7 つの病的バリアントを同定した．うち 4 つは新規トラン
ケーション変異で，残りの 3 つは NCBI ClinVar に Pathogenic として登録のある病的バリ
アントだった． 




にいずれかの遺伝子の病的バリアントを同定した。これら 10 例の中で GATA2 欠損症も
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